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Resumen

Introducción: el síndrome de Down (SD) es el trastorno genético más común causado por 
la presencia de una tercera copia del cromosoma 21 en lugar de las dos habituales1. Según 
datos de la Fundación Española del Corazón, 40 % - 50 % de niños con SD padece alguna 
cardiopatía congénita (CC) siendo esta la principal causa de muerte durante sus dos primeros 
años de vida2. 
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Objetivos: identificar las cardiopatías congénitas más comunes diagnosticadas en pacientes 
pediátricos con SD, el sexo más frecuentemente afectado por CC en pacientes pediátricos con 
SD, determinar la etapa en la que fue realizada el diagnóstico de CC en pacientes pediátricos 
con SD, presentar el momento en el que fue realizado el diagnóstico del SD en pacientes pediá-
tricos y las complicaciones derivadas de CC. 

Métodos: revisión sistemática sustentada por estudios publicados entre los años 2011 y 2021, 
gratis, a texto completo en los idiomas inglés o español. Se utilizaron los siguientes metabus-
cadores: PubMed, SciELO, Elsevier, EBSCOhost y Google Scholar. 

Resultados: de los 31 estudios verificados, 23 responden a las CC más comunes; 14 contem-
plan el sexo más afectado en estos pacientes; 10 reportan la etapa en la que fue realizado el 
diagnóstico de la CC; 8 muestran el momento en que se realizó el diagnóstico del SD en dichos 
infantes y, finalmente, 12 presentan las complicaciones derivadas de las CC. 

Conclusiones: las cardiopatías congénitas más comunes en estos pacientes son la CAV, CIA 
y CIV. No obstante, la incidencia de estas cardiopatías parece variar en diversas regiones 
del mundo.

Palabras clave: cardiopatías congénitas; síndrome de Down; diagnóstico prenatal; diagnóstico 
postnatal; pediatría.

Abstract

Introduction: Down syndrome (DS) is the most common genetic disorder caused by the 
presence of a third copy of chromosome 21 instead of the usual two1. According to data from 
the Spanish Heart Foundation, 40% - 50% of children with DS suffer from a congenital heart 
disease (CHD), this being the main cause of death during the first two years of life2. 

Objectives: to identify the most common congenital heart diseases diagnosed in pediatric 
patients with DS, the sex most frequently affected by CHDs in pediatric patients with DS, to 
determine the stage at which the diagnosis of CHDs was made in pediatric patients with DS, 
to present the moment the diagnosis of DS was made in pediatric patients and complications 
derived from CHDs. 

Methods: systematic review supported by studies published between 2011 and 2021, free full 
text in English or Spanish. The following metasearch engines were used: PubMed, SciELO, 
Elsevier, EBSCOhost, and Google Scholar. 

Results: of the 31 verified studies, 23 responds to the most common congenital heart 
diseases; 14 considers the sex most affected in these patients; 10 report the stage in which 
the diagnosis of congenital heart disease was made; 8 shows the moment in which the diag-
nosis of Down syndrome was made in these infants and, finally, 12 present complications 
derived from CHDs. Conclusions: the most common congenital heart diseases in these 
patients are AVC, ASD and VSD. However, the incidence of these heart diseases seems to 
vary in different regions of the world.

Keywords: congenital heart disease; Down syndrome; prenatal diagnosis; postnatal diag-
nosis; pediatrics.



63Cardiopatías congénitas más comunes diagnosticadas en pacientes  
pediátricos con síndrome de Down: una revisión sistemática 

ADOPA, Vol. 3, No. 1, 2025 (enero-abril): 61-81 • Revisiones

Introducción

El síndrome de Down (SD) es un trastorno genético causado por la presencia 
de una tercera copia del cromosoma 21 en lugar de las dos habituales, por lo 
que también se denomina trisomía 211. Según diversos estudios, las causas del 
síndrome en cuestión son trisomía libre en el 95 % de los casos, translocación 
en un 4 % y mosaicismo en un 1 %3. En los últimos años, el síndrome de Down 
se ha mantenido como la anomalía genética más común, presentándose en 1 de 
cada 700 nacidos vivos4. Según datos epidemiológicos y demográficos publi-
cados en el Ferri’s Clinical Advisor 2021, la razón entre el género masculino 
y femenino en pacientes con síndrome de Down es 1.3:1.0; es decir, por cada 
1300 hombres con el síndrome existen 1000 mujeres con el mismo. Lo anterior 
permite afirmar que el sexo predominante en la trisomía 21 es el masculino5.

Los pacientes con síndrome de Down pueden presentar diversas patolo-
gías, siendo las cardiopatías congénitas la principal causa de muerte de estos 
infantes en sus primeros dos años de vida6. Entre el 40 % y el 60 % de niños con 
síndrome de Down padece una cardiopatía congénita4. Las anomalías cardíacas 
que presentan gran prevalencia en los pacientes con síndrome de Down son la 
comunicación auriculoventricular, comunicación interventricular, comunica-
ción interauricular, persistencia del ductus arterioso, tetralogía de Fallot, entre 
otras7. Los síntomas que caracterizan estas patologías pueden no manifestarse 
de manera notoria, por lo que existe el riesgo de generar un diagnóstico tardío 
que llevaría a complicaciones adicionales, como la hipertensión pulmonar, insu-
ficiencia cardíaca, neumonía o arritmias cardíacas4. Es de suma importancia un 
diagnóstico precoz que traiga consigo un tratamiento eficaz que reduzca los 
riesgos de mortalidad y aparición de complicaciones8.

Métodos de diagnóstico del síndrome de Down

Para verificar la presencia del síndrome de Down en pacientes pediátricos 
prenatales se emplean dos tipos de métodos. En primer lugar, se encuentran los 
métodos de detección, que demuestran una probabilidad significativa de que 
el feto tenga síndrome de Down. Esto se logra mediante la realización de un 
análisis de sangre con el objetivo de identificar marcadores, como determinadas 
proteínas que sugieran mayor probabilidad de que el neonato tenga el síndrome; 
y por medio de una prueba de ultrasonido para obtener imágenes del feto e iden-
tificar la presencia o no de una acumulación anormal de líquido en el espacio 
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anatómico perteneciente a la región de la nuca del feto, siendo esto un indi-
cador de que este puede padecer la anomalía genética. En el primer trimestre 
pueden aplicarse en conjunto, mientras que en el segundo se realiza únicamente 
el análisis de sangre. Además, una prueba integrada podría combinar ambos 
procedimientos en los dos primeros trimestres de embarazo9.

En segundo lugar, se realizan pruebas de diagnóstico para determinar con 
exactitud la presencia del síndrome de Down, estas son: muestra de vellosi-
dades coriónicas, amniocentesis y cordocentesis. La muestra de vellosidades 
coriónicas (CVS, por sus siglas en inglés), se trata de extraer y examinar una 
muestra de tejido placentario a las 10 semanas de embarazo aproximadamente, 
para identificar anomalías genéticas10. La amniocentesis consiste en la extrac-
ción y posterior análisis de una muestra de líquido amniótico en las semanas 
14 a 18 para revisar la presencia de un cromosoma extra. Finalmente, en la 
semana 18, la cordocentesis o muestra percutánea de sangre del cordón umbi-
lical (PUBS, por sus siglas en inglés) se practica extrayendo una muestra de 
sangre fetal en el cordón a través del útero, para determinar anomalías cromo-
sómicas, enfermedades sanguíneas e infecciones, y confirmar los resultados 
de la CVS y la amniocentesis9.

A pesar de los beneficios de estas pruebas en cuanto al diagnóstico del síndrome 
de Down se refiere, existen múltiples riesgos que pueden llegar a afectar el 
estado del neonato relacionados a su práctica. El riesgo de perder el emba-
razo (aborto espontáneo) a causa del análisis de vellosidades coriónicas es muy 
bajo, al igual que con la amniocentesis. Por otro lado, existen grandes riesgos 
relativos a la realización de la PUBS como son la hemorragia del cordón umbi-
lical y de la placenta en un 20 o 40 % de los casos que, usualmente se resuelve 
espontáneamente en unos minutos, mientras que en otros puede producirse 
un sangrado masivo que lleve hasta la muerte del feto11. Otra complicación 
frecuente es la bradicardia, caracterizada por latidos lentos del corazón fetal, 
ocurriendo en el 8 % de los casos con duración de un minuto. Mayormente, 
el corazón vuelve a latir a su ritmo normal, pero si ha pasado un minuto y la 
arritmia persiste, debe suspenderse la cordocentesis. La muerte del feto es una 
complicación rara, pero ocurre en un 3 % de los casos11.

El diagnóstico de síndrome de Down después del nacimiento suele basarse, en 
primera instancia, en los signos físicos del síndrome. Pero, dado que los indi-
viduos con síndrome de Down pueden no presentar todas las características 
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fenotípicas, se hace necesario el diagnóstico basándonos en la presencia del 
cromosoma extra en el par 21. Para esto, el profesional de la salud tomará una 
muestra de sangre del paciente para confirmar el diagnóstico. La muestra de 
sangre se analiza para determinar la cantidad de cromosomas del paciente. 
Igualmente, realizando un cariograma se obtiene un diagnóstico, al analizar el 
tamaño, la forma y el número de los cromosomas del paciente12.

Análisis metodológico

Una cardiopatía congénita es un defecto presente al nacer que afecta el 
funcionamiento del corazón, generalmente en los grandes vasos o las válvulas 
sanguíneas13. Con base en datos de la Organización Mundial de la Salud, en el 
mundo, 1 de cada 33 lactantes presenta alguna cardiopatía congénita; teniendo 
esta última considerable prevalencia en pacientes con síndrome de Down14. 
Debido a lo anterior, muchos profesionales de la salud recomiendan que las 
mujeres embarazadas (sobre todo aquellas con factores de riesgo como la edad 
avanzada, el porte de la translocación genética para el síndrome o con emba-
razos previos con el síndrome) se sometan a pruebas con el fin de establecer 
un diagnóstico temprano, para verificar y poder determinar la presencia de la 
alteración cromosómica.

En consideración de la importante relación entre los defectos cardíacos desa-
rrollados en etapa intrauterina y la trisomía 21, se hace necesaria la recopilación 
de evidencia disponible respecto a las cardiopatías congénitas en pacientes con 
síndrome de Down, con el fin de verificar las más comunes e identificar factores 
que intervengan en el desarrollo de la patología cardíaca, como lo es un diag-
nóstico temprano. Los objetivos en este estudio son: (1) identificar las cardio-
patías congénitas más comunes diagnosticadas en pacientes con síndrome 
de Down; (2) especificar el sexo más frecuentemente afectado en pacientes 
con síndrome de Down que padecen cardiopatías congénitas; (3) determinar 
la etapa en la que fue realizada el diagnóstico de cardiopatías congénitas en 
pacientes pediátricos con síndrome de Down; (4) presentar el momento en el 
que fue realizado el diagnóstico del síndrome de Down en pacientes pediá-
tricos; (5) establecer las complicaciones derivadas de cardiopatías congénitas 
en el paciente pediátrico con síndrome de Down.

Esta revisión sistemática servirá como fuente de referencia y estudio para los profe-
sionales de la salud e investigadores, sirviendo como guía para investigaciones 
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a futuro en relación con las cardiopatías congénitas en pacientes con síndrome 
de Down.

Materiales y métodos

Este estudio se guio por las pautas contenidas dentro de la guía PRISMA 
(Preferred Reporting Items for Systematic Reviews and Meta-analyses). Se 
delimitó como pregunta clínica, la cual es de tipo PO: ¿Cuáles son las cardio-
patías congénitas más comunes diagnosticadas en pacientes pediátricos 
con síndrome de Down? Siendo su población los pacientes pediátricos con 
síndrome de Down, que padezcan cardiopatías congénitas, y el resultado 
(outcome) las cardiopatías congénitas más comunes diagnosticadas.

La revisión sistemática fue llevada a cabo durante el período de febrero-abril 
2021. Esta investigación fue sustentada por evidencia científica de estudios 
publicados entre los años 2011 y 2021. Fueron utilizadas exclusivamente publi-
caciones disponibles a texto completo y gratis; en los idiomas español e inglés. 
La búsqueda fue iniciada el 15 de febrero del 2021. La recopilación de artículos 
fue realizada por tres equipos, conformados por dos investigadores cada uno; 
el descarte en función de los criterios de exclusión y elegibilidad fue reali-
zado en conjunto. Los datos fueron extraídos de diversos metabuscadores: 
PubMed, como metabuscador principal, con un 53.55 % de la totalidad de los 
artículos; seguido de SciELO, con un 14.19 %; Elsevier, con un 11.61 %; y, por 
último, EBSCOhost, con un 7.74 % del total de artículos. Como fuente de lite-
ratura gris, se utilizó Google Scholar, representando un 12.9 % de la totalidad 
de los artículos.

Para la elaboración de la investigación, fueron estudiados 31 artículos en total; 
todos enfocados en pacientes pediátricos con síndrome de Down que presenten 
cardiopatías congénitas. Fueron establecidos como criterios de inclusión: (1) 
todo artículo relativo a pacientes con síndrome de Down, (2) investigaciones 
científicas sobre pacientes pediátricos con síndrome de Down (0-18 años), y 
(3) evidencias sobre pacientes con síndrome de Down que padezcan comorbi-
lidad respecto a cardiopatías congénitas. Por otro lado, los criterios de exclu-
sión considerados fueron: (1) Estudios clasificados como reportes de casos, (2) 
evidencia que considere el diagnóstico post mortem de una cardiopatía congé-
nita en pacientes pediátricos con síndrome de Down, (3) artículos de noticias o 
periodísticos. A manera de delimitación de los resultados de búsqueda dentro 
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de los metabuscadores, se utilizaron los MeSH terms: síndrome de Down; 
pediatrics; congenital heart disease; cardiopatías congénitas; cardiopathies; 
cardiology. Igualmente, se usaron de los operadores booleanos: AND y OR.

Se tomaron en consideración las siguientes variables cualitativas: cardiopatías, 
sexo, complicaciones derivadas de las cardiopatías, etapa en que se realiza el 
diagnóstico de la cardiopatía y momento en el que se diagnostica el síndrome 
de Down. Las cardiopatías y las complicaciones derivadas de estas son de 
carácter nominal policotómicas; mientras que el sexo, la etapa en que se realiza 
el diagnóstico de la cardiopatía y el momento en que diagnostica el síndrome 
de Down son de carácter nominal dicotómicas. La medición de estas procedió 
de la siguiente manera: se identificaron las cardiopatías presentes en los dife-
rentes estudios y se organizaron con base en su orden de aparición; fue estu-
diada la cantidad y/o porcentaje de pacientes de sexo masculino y femenino 
afectados. De igual forma, fueron establecidas las complicaciones derivadas de 
las cardiopatías y colocadas de acuerdo con su aparición en los diferentes 
artículos. En cuanto a la etapa en que se realizó el diagnóstico de la cardio-
patía y el momento en que fue diagnosticado el síndrome de Down, en ambas 
variables, se determinó si fue antes o después del nacimiento, es decir, si fue un 
diagnóstico prenatal o postnatal. Se debe aclarar que hubo un manejo cualita-
tivo de variables, no se realizó metaanálisis.

Los sesgos que pudieron presentarse en la investigación fueron evitados utili-
zando el método de Cochrane, compuesto por las fuentes de sesgo de selec-
ción (D1), realización (D2), detección (D3) desgaste (D4) y notificación (D5), 
clasificados por colores dependiendo del nivel de riesgo de incurrir en sesgo; 
en rojo si es alto, amarillo si no está claro, verde si es bajo y azul si no hay infor-
mación (véase Anexo 1). Para la tabulación de datos fue utilizado el programa 
Excel 2016.
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Resultados

Figura 1. Diagrama de flujo: fases de la revisión sistemática

Fuente: Merejo, Díaz, Cuevas, Matos, Ortiz, Pacheco, Valdez, Mora, Daneri, Balbuena. BioINTEC 
Jornada 89, abril 2021.

La selección de estudios se realizó en cuatro fases. Durante la primera fase de 
la revisión sistemática, se llevó a cabo un proceso de recopilación de artículos y 
se recolectó un total de 155 estudios relacionados con el síndrome de Down y 
las cardiopatías congénitas. En la segunda, se realizó la revisión de los artículos 
previamente recolectados en la primera fase, con la finalidad de eliminar 
duplicados y artículos que no cumplieran con los criterios de exclusión e 
inclusión anteriormente planteados. Dentro de los 155 artículos recolectados 
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fueron identificados un total de 14 duplicados, procediendo inmediatamente 
a la eliminación de estos. Al aplicar los criterios anteriormente mencionados, 
se reportaron 75 artículos incluidos y 66 artículos excluidos. En la tercera fase 
fueron aplicados los criterios de elegibilidad y fueron reportados 51 artículos 
incluidos y 24 artículos excluidos. Posteriormente, en la cuarta fase, se realizó 
la selección final de los artículos que estarían incluidos en la investigación 
atendiendo a los criterios establecidos en las fases anteriores y, del mismo 
modo, aquellos con mayor nivel de relevancia científica. Al término de esta 
fase, se reportaron 31 artículos incluidos y 20 artículos excluidos.

Tabla 1. Cardiopatías congénitas más comunes (N=23)

Autor Año n Cardiopatías

Alfonso, ZI. 2018 100 Persistencia de conducto arterioso.

Alhuzaimi, AN. et al. 2021 275 Comunicación interventricular.

Almawazini, AM. et al. 2017 125 Defecto del tabique auriculoventricular.

Benhaourech, S. et al. 2016 186 Defecto del tabique auriculoventricular.

Cantarutti, N. et al. 2020 585 Defecto del tabique auriculoventricular.

D’Azevedo, C. et al. 2016 68 Defecto del tabique auriculoventricular.

De Backer, J. et al. 2020 100 Comunicación interauricular.

Ekure, EN. et al. 2018 767 Defecto del tabique auriculoventricular.

Espinola-Zavaleta, N. et al. 2015 51 Hendidura de la valva anterior de la válvula mitral 
aislada.

Kim, MA. et al. 2014 394 Comunicación interauricular.

Lizama, M. et al. 2016 161 Defecto del tabique auriculoventricular.

Martínez-Carballo, M. et al. 2012 40 Persistencia del conducto arterioso.

Mestre, F. et al. 2016 102 Defecto completo del septo aurículo ventricular.

Morsy, MM. et al. 2016 302 Defecto del tabique auriculoventricular.

Mourato, FA. et al. 2014 138 Defecto del tabique auricular ostium secundum.

Muntha, A. et al. 2019 116 Persistencia de conducto arterioso.

Núñez, F. et al. 2012 169 Comunicación interauricular.

Pinheiro, TC. et al. 2017 20,465 Defectos del tabique auriculoventricular.

Ruz, MA. et al. 2017 99 Comunicación interventricular perimembranosa.

Santoro, M. et al. 2018 230 Comunicación interventricular.

Sotillo-Lindo, JF. et al. 2020 53 Comunicación interventricular.

Vanitha, B. et al. 2020 62 Comunicación interauricular ostium secundum.

Fuente: Merejo et al., BioINTEC Jornada 89, abril 2021.
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En la tabla anterior se observan las cardiopatías congénitas más comunes en 
pacientes pediátricos con síndrome de Down. Las muestras varían amplia-
mente en tamaño, al igual que en lugar de procedencia, siendo de 40 indivi-
duos la menor muestra y de 20,465 la mayor. Los resultados evidencian que 
la cardiopatía congénita más común es la comunicación auriculoventricular 
(CAV), seguida por la comunicación interauricular (CIA) y la comunicación 
interventricular (CIV). El resto de los casos considerados representan otras 
patologías cardíacas menos comunes como la persistencia del ductus arterioso 
y la hendidura de la valva anterior de la válvula mitral aislada.

Tabla 2. Sexo más frecuentemente afectado en pacientes pediátricos con 
síndrome de Down que padecen de cardiopatías congénitas (N=14)

Autor Año n Masculino % Femenino %

Almawazini, AM. et al. 2017 125 43.2 56.8

Lizama Calvo, M. et al. 2016 132 46.2 53.8

Martínez-Carballo, M. et al. 2012 40 48 52

Martini, J. et al. 2019 2,344 50 49.5

Ruz, MA. et al. 2017 99 47.5 52.5

Mourato, FA. et al. 2014 138 43.9 56.1

Muntha, A. et al. 2019 116 46 54

Nakousi-Capurro, N. et al. 2020 140 59.3 40

Santoro, M. et al. 2018 101 44.55 55.44

D’Azevedo, C. et al. 2016 68 47.1 52.9

Sotillo-Lindo, JF. et al. 2020 53 58.5 41.5

Valentín Rodríguez, A. et al. 2018 251 52.6 47.4

Vanitha, B. et al. 2020 120 46.3 53.7

Alfonso, Z. et al. 2018 100 54 46

Fuente: Merejo et al., BioINTEC Jornada 89, abril 2021.
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En la tabla se muestra la distribución en porcentaje de los sexos masculino 
y femenino en pacientes pediátricos con síndrome de Down que padecen 
cardiopatías congénitas. Se observa un predominio del sexo masculino en los 
estudios de Martini J. et al., Nakousi-Capurro N. et al., Sotillo-Lindo J. F. et 
al., Valentín Rodríguez A. et al. y Alfonso Z. et al. con porcentajes de 50 %, 
59.3 %, 58.5%, 52.6 % y 54 %, respectivamente. Del mismo modo, se aprecia 
mayor prevalencia del sexo femenino en los estudios de Almawazini A. M. et 
al., Lizama Calvo M. et al., Martínez-Carballo M. et al., Ruz-Montes M. et al., 
Mourato F. A. et al., Muntha A. et al., Santoro M. et al., D’Azevedo C. et al. y 
Vanitha B. et al. con porcentajes de 56.8 %, 53.8 %, 52 %, 52.5 %, 56.1 %, 54 %, 
55.4 %, 52.9 % y 53.7 %, respectivamente.

Tabla 3. Etapa en que se realizó el diagnóstico de la cardiopatía (N=10)

Autor Año n Etapa

Alhuzaimi, AN. et al. 2021 275 Prenatal/postnatal

Almawazini, AM. et al. 2017 125 Postnatal

Vanitha, B. et al. 2020 62 Postnatal

Benhaourech, S. et al. 2016 128 Postnatal

Capurro, NN. et al. 2020 90 Postnatal

Carballo, EM. et al. 2012 33 Postnatal

Morsy, MM. et al. 2016 177 Postnatal

Mourato, FA. et al. 2014 112 Postnatal

Ruz, MA. et al. 2017 99 Postnatal

Valentín, A. et al. 2018 251 Prenatal /Postnatal

Fuente: Merejo et al., BioINTEC Jornada 89, abril 2021.

En la tabla se muestra la etapa en la cual se realizó el diagnóstico de las cardio-
patías congénitas en los pacientes pediátricos con síndrome de Down. Se 
observa un predominio del diagnóstico postnatal, presentándose de manera 
exclusiva en 10 de los 12 estudios incluidos; es decir, todos los pacientes fueron 
diagnosticados en la etapa postnatal. El diagnóstico prenatal estuvo presente 
en solo dos estudios: Valentín, A. et al. muestra 66 pacientes con diagnóstico 
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prenatal frente a 185 pacientes con diagnóstico postnatal de la muestra total de 
251 pacientes y Alhuzaimi, A. N. et al. considera el diagnóstico prenatal al espe-
cificar una edad media de diagnóstico de 1.58 años con una desviación estándar 
(s) de ± 3.15; sin embargo, el número de pacientes que tuvieron un diagnóstico 
prenatal al igual que los que tuvieron un diagnóstico postnatal no son especi-
ficados por el autor.

Tabla 4. Etapa en que se realizó el diagnóstico del síndrome de Down (N=8)

Autor Año n Etapa

Almawazini, AM. et al. 2017 150 Postnatal

Benhaourech, S. et al. 2016 128 Postnatal

Capurro, NN. et al. 2020 140 Postnatal /Prenatal

Kim, MA. et al. 2014 394 Prenatal /Postnatal

Martini, J. et al. 2019 2344 Prenatal /Postnatal

Muntha, A. et al. 2019 116 Postnatal

Ramos, MA. etal. 2013 317 Prenatal /Postnatal

Vanitha, B. et al. 2020 120 Postnatal

Fuente: Merejo et al., BioINTEC Jornada 89, abril 2021.

En la tabla anterior se muestra el momento en el que se realizó el diagnós-
tico del síndrome de Down en los pacientes pediátricos. Presentan exclusiva-
mente un diagnóstico postnatal los autores: Vanitha, B. et al., Almawazini, A. 
M. et al., Muntha, A. et al. y Benhaourech, S. et al. Asimismo, Ramos, M. A. et 
al. presenta 174 diagnósticos prenatales frente a 143 postnatales para un total 
de 317 pacientes. De igual forma, Martini, J. et al. considera ambos diagnós-
ticos, pero solo expone el número de diagnósticos prenatales (n=448), para un 
período específico dentro del estudio y presenta un número desconocido de 
diagnósticos postnatales. Por otro lado, Capurro, N. N. et al. especifica diag-
nóstico postnatal en 124 pacientes y diagnóstico prenatal en 2 pacientes; sin 
embargo, se presentan 14 casos en los cuales el dato es desconocido, consti-
tuyendo así un total de 140 pacientes. Finalmente, Kim, M. A. et al. considera 
también ambos momentos, mas no se detalla dentro de los 394 pacientes cuáles 
tuvieron un diagnóstico prenatal y cuáles un diagnóstico postnatal.
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Tabla 5. Complicaciones derivadas de cardiopatías congénitas en pacientes 
pediátricos con SD (N= 12)

Autor Año n Complicaciones

Almawazini, AM. et al. 2017 150 Hipertensión pulmonar.

Benhaourech, S. et al. 2016 186 Hipertensión pulmonar, síndrome de 
Eisenmenger.

Cantarutti, N. et al. 2021 859 Hipertensión pulmonar.

Espinola-Zavaleta, N. 
et al. 2015 102 Hipertensión pulmonar.

Núñez, F. 2012 169 Hipotiroidismo subclínico, hipertensión 
pulmonar.

Lizama Calvo, M. et al. 2016 222 Hipertensión pulmonar, infecciones 
respiratorias.

Martínez-Carballo, E. 
et al. 2012 40 Hipertensión pulmonar, trastornos del 

ritmo.

Mourato, FA. et al. 2014 24 Hipertensión pulmonar.

Muntha, A. et al. 2019 116 Hipertensión, hipotiroidismo, desórdenes 
gastrointestinales.

Ruz-Montes, M. et al. 2017 99
Hipertensión pulmonar, insuficiencia 

mitral, infección respiratoria, falla 
cardíaca, edema pulmonar, shock.

Sotillo-Lindo, F. et al. 2020 53 Hipertensión pulmonar, infecciones 
respiratorias, insuficiencia cardíaca.

Vanitha, B. et al. 2020 120 Hipertensión pulmonar.

Fuente: Merejo et al., BioINTEC Jornada 89, abril 2021.

En la tabla se observan las complicaciones derivadas de las cardiopatías congé-
nitas presentes en pacientes pediátricos con síndrome de Down. Se prueba 
que entre las complicaciones la más frecuente es la hipertensión pulmonar, 
pues estuvo presente en todos los artículos revisados. Abordando otras compli-
caciones que presentaron diversos pacientes con exclusión de la hipertensión 
pulmonar, se puede nombrar la insuficiencia mitral, infecciones respiratorias, 
fallas cardíacas, edema pulmonar, trastornos del ritmo, hipotiroidismo subclí-
nico, desordenes gastrointestinales y síndrome de Eisenmenger.
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Discusión
Resumen de evidencias

A través de la recopilación de evidencia respecto a cardiopatías congénitas y 
pacientes pediátricos con síndrome de Down, se lograron obtener 31 estudios 
que sirvieron como base para la síntesis de información, con el fin de responder 
a la pregunta clínica: ¿Cuáles son las cardiopatías congénitas más comunes 
diagnosticadas en pacientes pediátricos con síndrome de Down?, la cual es de 
tipo PO. De los 31 estudios verificados, 23 responden a las cardiopatías congé-
nitas más comunes; 14 contemplan el sexo más afectado en estos pacientes; 10 
reportan la etapa en la que fue realizado el diagnóstico de la cardiopatía congé-
nita; 8 muestran el momento en que se realizó el diagnóstico del síndrome de 
Down en dichos infantes y, finalmente, 12 presentan las complicaciones deri-
vadas de las cardiopatías.

En la investigación se determinó que la cardiopatía congénita más común en 
pacientes pediátricos con síndrome de Down es la comunicación auriculoven-
tricular (CAV), seguida por la comunicación interauricular (CIA) y la comuni-
cación interventricular (CIV). En el estudio realizado por Díaz-Cuéllar, S. et 
al., intitulado “Genómica del síndrome de Down”, se corrobora que las cardio-
patías congénitas más comunes a nivel mundial diagnosticadas en pacientes 
pediátricos con síndrome de Down son las anteriormente mencionadas15. Esta 
información igualmente coincide con lo estipulado en el artículo “Cardiopatías 
congénitas en el síndrome de Down”, realizado por la Fundación Iberoameri-
cana Down 21, la cual presenta las cardiopatías ya mencionadas como las más 
comunes. No obstante, la incidencia de estas cardiopatías parece variar en 
diversas regiones del mundo: en Norteamérica y Europa la más común es la 
comunicación auriculoventricular; mientras que, en Asia, América Central y 
Suramérica la más frecuente es la comunicación interventricular7.

La presente revisión sistemática identificó que el sexo más frecuentemente 
afectado por cardiopatías congénitas en pacientes pediátricos con síndrome 
de Down es el sexo femenino, siendo el más frecuente en 10 de los 14 estudios. 
Pinheiro Diogenes et al., en su artículo “Gender differences in the prevalence 
of congenital heart disease in Down’s syndrome: a brief meta-analysis” rati-
fican que el sexo femenino es el más frecuentemente afectado por cardiopatías 
congénitas en pacientes con síndrome de Down, coincidiendo con los datos 
expuestos durante el estudio16.
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En el estudio respecto al diagnóstico de cardiopatías congénitas en pacientes 
pediátricos con síndrome de Down y el diagnóstico de síndrome de Down en 
pacientes pediátricos, la etapa postnatal de dichos diagnósticos muestra mayor 
predominio frente a la etapa prenatal. En la investigación “Experiencia de las 
madres de niños con síndrome de Down al momento del diagnóstico”, escrita 
por Buyukavcia, M. A. et al., se reafirma este resultado, ya que la etapa postnatal 
presenta mayor ocurrencia en el diagnóstico del síndrome de Down; pues, un 
porcentaje significativo de mujeres prefiere no realizarse una prueba prenatal 
con tal de evitar complicaciones y/o un aborto espontáneo17.

En la investigación, la hipertensión pulmonar resultó ser la complicación más 
frecuente derivada de una cardiopatía congénita. Otras complicaciones que 
pueden presentarse en estas patologías son insuficiencia mitral, infecciones 
respiratorias, hipotiroidismo subclínico, entre otras. Del mismo modo, la 
Fundación Iberoamericana Down 21 corrobora esa información al presentar 
la hipertensión pulmonar como la complicación que más se presenta a raíz de 
una cardiopatía congénita en pacientes con síndrome de Down7.

Limitaciones del estudio

En esta revisión sistemática se presentaron las siguientes limitaciones: al 
momento de recolectar los datos para la elaboración de las tablas alusivas 
al diagnóstico de cardiopatías congénitas en pacientes pediátricos con síndrome 
de Down y al diagnóstico del síndrome de Down, la mayoría de los artículos no 
mostraron información respecto a la etapa en la que fueron realizados, dificul-
tando el logro de los objetivos relacionados a diagnóstico. Igualmente, la revi-
sión estuvo sustentada por estudios científicos que cumplieran con la fecha de 
publicación previamente establecida, dígase entre los años 2011 y 2021: hubo 
información relevante que no pudo añadirse a la investigación, ya que su fecha 
de publicación pertenece a períodos anteriores al 2011.

Conclusiones

Los diversos estudios tomados en cuenta demuestran que las cardiopatías 
congénitas más comunes diagnosticadas en pacientes pediátricos con síndrome 
de Down son la comunicación auriculoventricular (CAV), comunicación interau-
ricular (CIA) y la comunicación interventricular (CIV). El sexo femenino resultó 
ser el más afectado por cardiopatías congénitas en pacientes pediátricos con 
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síndrome de Down. En cuanto a las complicaciones derivadas de las cardio-
patías, la más común es la hipertensión pulmonar; no obstante, se pueden 
presentar otras como la insuficiencia mitral, infecciones respiratorias, fallas 
cardíacas, edema pulmonar, trastornos del ritmo, hipotiroidismo subclínico y 
síndrome de Eisenmenger. Finalmente, los artículos demuestran que el diag-
nóstico del síndrome de Down y el diagnóstico de cardiopatías congénitas 
mayormente se realizan en etapa postnatal.
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Anexos

Anexo 1. Herramienta de sesgo Rob/2


